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Abstract : The invasive procedures amniocentesis and chorionic villus sampling are routinely 
applied in pregnancies at risk for fetal genetic disorders and the results obtained are the gold 
standard for prenatal diagnosis. In recently, the field of prenatal genetic testing has exploded 
with new non-invasive genetic technologies. These recent technological advances in prenatal 
diagnosis : interrogation of the fetal genome in increasingly high resolution and the develop-
ment of non-invasive methods of fetal testing using cell-free DNA in maternal plasma. In this 
paper, it has examined the sequencing technologies that provide the framework for non-inva-
sive prenatal testing （NIPT） and review the major studies published. This review summariz-
es recent developments in the field of non-invasive prenatal diagnosis through the use of cell-
free fetal nucleic acids in maternal circulation during pregnancy and provides an overview of the 
possibilities for future clinical applications. This review summarizes recent work in this field 
and discusses the integration of these new technologies into the clinic and society.
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は　じ　め　に
遺伝性疾患としてダウン症候群（21トリソミー）をはじめとする先天性の染色体異常症候群は，
妊婦羊水における胎児の細胞内の染色体を調べることで，臨床的に診断されてきた。妊娠して胎
児が生まれる前に胎児の細胞検査を実施し，妊娠中分娩前に胎児の先天異常や遺伝性疾患などを
診断することから「出生前診断」といわれる。昨今の分子生物学における遺伝子研究の急激な進
歩により，遺伝子検査として臨床の多くの場に導入され，恩恵をもたらすものとして大いに期待
されている1）。その中でとくに 2000年後半から，胎児の単一遺伝子病の診断に妊婦血液からの
無侵襲的出生前遺伝学的検査（non-invasive prenatal genetic testing ; NIPT，エヌ・アイ・ピィ・
ティ），あるいは母体血細胞フリー胎児遺伝子検査（maternal blood cell-free fetal nucleic acid 
test ; cffNA test）と呼ばれる方法が開発され，臨床的に実用されてきた2）。2011年，米国シーケ
ノム社が DNAの塩基配列を決定する方法（Massively parallel sequencing ; MPS，マターニ
T21 ; MaterniT21 plus）を開発し，21トリソミー（ダウン症候群），18トリソミー，13トリソミー
を対象とした検査受託を始めた3）。従来の染色体検査と比較して妊婦血液から簡便に行える革新
的な技術であり，以後新聞・テレビ報道でも「新型出生前診断」として注目された。本邦におい
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ては，2013年 4月より数施設で実施されるようになった。従来法と比較して優れた点は，NIPT
が妊婦血液から採取するという胎児に非侵襲性である点と，99.98%の陰性的中率であり，0.01%
という偽陰性率の低さにある。今回，現在導入された無侵襲的出生前遺伝学的検査（NIPT）に
よる妊婦血液からの出生前診断の現状における課題と種々の問題点を文献的に整理し，考察した
ので報告する。
I.　新型出生前診断とは
出生前診断とは，子供が生まれる前に母子の検体から胎児の疾患の有無を判定して，妊娠を継
続するかどうかの判断の材料とするものである。これまでの 21トリソミー（ダウン症候群）を
はじめとする先天性の染色体異常症の出生前診断は，主に羊水（一部絨毛膜）を採取（羊水穿刺）
し，胎児由来細胞の染色体を検査することにより行われてきた4）。羊水は，妊婦子宮を満たす液
体であり，胎児の細胞が存在する。しかしながら，妊婦の腹部に針を刺して羊水を採取すること
は，侵襲的な穿刺により羊水漏出や流産などの合併症につながるリスクが大きい。そこで，胎児
異常が発生する確率が特に高い高齢妊婦を対象として，非侵襲的な方法として母体血清マーカー
検査が開発されたが5），臨床的に十分検討されず，確定診断として実用化し評価されるには至っ
てはいない。この課題を解決する方法として登場してきたのが，今回の「母体血を用いた新しい
出生前遺伝学的検査」（新型出生前診断と一般に呼ばれているが，正確には非侵襲性出生前遺伝
学的検査，NIPT）である。本法は，次世代シークエンスの DNA配列解読の超高速化，大量解読
化によるゲノムサイエンスの革新的技術によって生まれてきたものである6）。本法による NIPT
は，妊婦の採血だけで胎児の特定の染色体（13番，18番，21番）の数的異常を検査するもので
あり，非侵襲的であることから手軽に検査を受けられることが期待される。一部医療機関では本
検査を 2013年 4月より積極的に実施することになり，現在に至っている。出生前診断は，最先
端の遺伝子解析技術を駆使して，臨床の医師と妊婦のニーズにあった遺伝子検査を提供すること
が基本であり，そのため臨床検査においては精度や安全性，カウンセリングを含めた倫理面を保
証していくことが重要である。
II.　無侵襲的出生前遺伝学的検査の実際
シーケノム社が開発した革新的な診断検査技術と遺伝子解析ソリューション
（MaterniT21™ PLUS）は，21番染色体の異数性（ダウン症候群に関連），18番染色体の異数性（エ
ドワーズ症候群に関連），さらに 13番染色体の異数性（パトー症候群に関連）を識別し，異数体
の存在を同定するものである。このシーケノム社の NIPTの原理となっているのは massively 
parallel genomic sequence （MPS）法である7）（図 1）8,9）。
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妊婦血液の中には，胎児のさまざまな長さの DNA断片（maternal blood cell-free fetal nucleic 
acid ; cffDNA）が存在することが明らかになっている。循環中の血液の中から核酸を抽出するこ
とは難しかったが，低メチル化した DNA断片を制限酵素処理して stem-loopプライマー（SER-
PINB5）を用いて PCR増幅（digital PCR and multiple PCR）することにより微量の胎児 DNAを
検出することを可能とした（図 2）10,11）。妊婦血液の中で，胎児由来の DNA断片は約 10%以下と
考えられており，母体由来の DNA断片との鑑別が重要である。
染色体における数的異常を妊婦血液の核酸分析から診断するのが NIPTである。染色体におけ
る各遺伝子のゲノム上の GC含量は正常の場合一定であり，DNAのコピー数が通常は 2となる。
異数体となると，21トリソミーの場合は GC含量が 3/2倍となり，DNAは 3コピーとなる。し
たがって，NIPTはMPS法を用いて GC含量の違いから判定することになる（図 2）12）。MPS法
は同時に 18トリソミーおよび 13トリソミーについても解析可能である。2013年 4月から始まっ
た NIPTにおけるMPS法は，母体血中の核酸 DNAを高い効率で回収し，次世代シークエンスに
よりその塩基配列を大量に解読するものである。断片化している DNAからの全塩基配列情報を
コンピュータ処理し，例えば 21番染色体断片の DNA量の量的変化を解析する（図 3）。21トリ
ソミー胎児の DNA量は，対照となる正常核型の DNA量より相対的に増加する。このわずかな
図1. Massively parallel genomic sequence (MPS)法の原理 
次世代シークエンスを用いたIllimina Genome Analyzer Workflow  
文献９より改変。 
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図 1.　Massively parallel genomic sequence （MPS）法の原理
　　　次世代シークエンスを用いた Illimina Genome Analyzer Workflow
　　　文献 9より改変。
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量的変化に基づき，正常かトリソミーを判別する。
III.　新型出生前診断の現状
21トリソミー，すなわちダウン症候群は出生前診断において最も重要な疾患である。最近の
晩婚化による高齢出産の増加は，ダウン症候群のリスクを高くしていると考えられている。また，
新生児の約 3-5%に遺伝性疾患が認められると報告されている13）。これまでの出生前診断は，羊
水検査によって実施されてきた。国内では年間約 10,000件の羊水による染色体検査が実施され
ている14）。しかしながら，1/200～1/300の確率で流産を引き起こすとされてきた。また，簡便で
非侵襲性な母体血清マーカー検査は，偽陽性確率が高くなることが報告されている15）。したがっ
母体DNA 胎児DNA
HpaII処理 HpaII処理されず
CCGG CCGG
M
HpaII処理
GGCC GGCC
M
St l i は Stem‐loop primerは
DNAにアニーリングしない
em‐ oop pr mer
DNAにアニーリング
DNAにStem‐loop伸展が起こらない
Stem‐loop伸展
リアルタイムPCR増幅
ジ ノタイプ分析
図２. Stem‐Loop Primerによる胎児DNAの検出
CpGメチレーションによるメチル化した胎児DNAはHpaII制限処理で処理されないため、
ェ
伸展が起こらず増幅されない。文献12より改変
図 2.　Stem-Loop Primerによる胎児 DNAの検出
 CpGメチレーションによるメチル化した胎児 DNAは HpaII制限処理で処理されな
いため，伸展が起こらず増幅されない。文献 12より改変。
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図３ MPS法における染色体断片のDNA量.
２１トリソミーの場合、正常核型と比較して染色体断片のDNA量が多くなる。
図 3.　MPS法における染色体断片の DNA量
 21トリソミーの場合，正常核型と比較して染色体断片の DNA量が多くなる。
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て，羊水による従来からの染色体検査，超音波や母体血清マーカーと比較して，MPS法による
NIPTは妊婦からの血液採取だけの非侵襲的な検査として，妊婦にとって画期的なリスク回避が
期待される。
妊婦の血液で胎児の染色体異常を調べる新しい出生前診断は，2013年 4月より国内の特定の
医療機関では，本検査を不特定多数の妊婦を対象に胎児の疾患の発見を目的としたマススクリー
ニング検査ではなく，「無侵襲的出生前遺伝学的検査である母体血中 cell-free DNA胎児染色体検
査の遺伝カウンセリングに関する研究」という臨床研究への参加として実施している（表 1）。
臨床研究グループの集計によると，検査が始まった 4月から 6月末の 3ヶ月間に全国 22施設で
1,534人が受診し，うち染色体異常の可能性があることを示す「陽性」と診断されたのは約 2%
に当たる29人だったことが分かった16）。このうち少なくとも6人が羊水検査などで異常が確定し，
2人が人工妊娠中絶を行った。陽性のうち，21番染色体の数の異常がある「ダウン症（21トリ
ソミー）」が 16人，心臓疾患などを伴う「18トリソミー」が 9人，「13トリソミー」は 4人とさ
れた。受診した妊婦は 27～47歳で，平均 38.3歳，妊娠週数は平均 13.5週となっている。
IV.　課題と問題点
1.　対象
NIPTを実施するに当たっては，NIPTコンソーシアムによる施設条件を満たす必要がある（表
2）。ただし，NIPTコンソーシアムの定める施設条件は，日本産科婦人科学会が公表した指針と
異なっている17）。日本産婦人科学会では 2013年 3月に示した指針18）において検査の問題点に言
及している（表 3）。母体血を用いた新しい出生前遺伝学的検査を受けることを希望する妊婦の
うち，表 4に該当する者としている（表 4）18）。すなわち，NIPT検査の意義を理解し，同意の得
られた妊婦が対象となる。検査時期は妊娠 10週以降で 18週までであり，NIPT検査陽性の場合
確定診断としての羊水検査が必要となる。
表 1.　臨床研究の具体的な内容
1.　検査の前と，検査を希望した場合は検査の後に遺伝カウンセリングを行う。
2.　検査前後の遺伝カウンセリングの後にアンケート調査を行う。
3.　遺伝カウンセリングを評価するとともに問題点を検討して，適切に遺伝カウンセリングを行うた
めに必要な情報提供の内容，カウンセリング内容や施設基準などの基礎資料を作成する。
4.　受検数，陽性数，罹患数，妊娠帰結，絨毛検査・羊水検査数などを集計し，検査の実態を明らか
にする。
NIPTコンソーシアムより（http://www.nipt.jp/index.html）
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2.　倫理面の考慮
医学の進歩に伴い，出生前に子宮内の胎児の状態を診断する出生前診断技術が向上してきてい
る。一部の疾患については，出生前診断をもとに出生前に子宮内の胎児に対して，または出生後
表 2．臨床研究に参加可能な施設条件
1.　出生前診断に精通した臨床遺伝専門医・認定遺伝カウンセラーが複数名所属し，専門外来を設置
して診療している。
2.　専門外来で，一人 30分以上の診療枠を設定してカウンセリングを行い，その中で検査や対象疾
患の説明を行う。
3.　検査後の妊娠経過についてのフォローアップが可能である。
4.　絨毛検査や羊水検査などの侵襲的胎児染色体検査に精通し，安全に行える。
5.　産婦人科医は，臨床遺伝専門医であり，かつ，小児科医は，臨床遺伝専門医であるか，周産期（新
生児）専門医であることを要し，その小児科医とも遺伝カウンセリング等の連携をとれる体制で
ある（21トリソミー，18トリソミー，13トリソミー（注 1）の妊娠・分娩ならびに生後の管理
ができる）
6.　臨床遺伝専門医・認定遺伝カウンセラーは，
　  ・検査についての研修などを通し，NIPTについての知識を充分に有している。
　  ・院内で検査についての結果説明やカウンセリングに十分対応できる。
NIPTコンソーシアムの基準 : http://www.nipt.jp/rinsyo_02_2.html
表 3．新型出生前診断の問題点
1.　妊婦が十分な認識を持たずに検査が行われる可能性がある
・検査結果によって妊婦が動揺・混乱し，検査結果について冷静に判断できなくなる可能性があ
る
2.　検査結果の意義について妊婦が誤解する可能性がある
・診断を確定させるためには，さらに羊水検査等による染色体分析を行うことが必要
・感度が高いために，被検者である妊婦が得られた結果を確定的なものと誤解し，その誤解に基
づいた判断を下す可能性がある。
3.　胎児の疾患の発見を目的としたマススクリーニング検査として行われる可能性がある
・簡便さのため，医療者は容易に検査を実施でき，妊婦も検査を受けることを希望しやすい
・不特定多数の妊婦を対象に胎児の疾患の発見を目的としたマススクリーニング検査として行
われる可能性がある
表 4．臨床研究の対象となる妊婦
1.　胎児の染色体疾患（13トリソミー，18トリソミー，21トリソミー）についての検査希望があり，
以下のいずれか の条件を満たす妊娠女性
2.　染色体疾患（13トリソミー，18トリソミー，21トリソミーのいずれか） に罹患した児を妊娠，
分娩した既往を有する場合
3.　高年妊娠の場合 （分娩時 35歳以上）
4.　胎児が染色体疾患（13トリソミー，18トリソミー，21トリソミーのいずれか）に罹患している
可能性の上昇を指摘された場合＊
＊ 超音波検査，母体血清マーカー検査で可能性の上昇を指摘されている場合や両親にロバートソ
ン転座（21/13染色体など）がある場合
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早期の新生児に対しての治療も可能となっている。しかしながら，治療の対象とならない先天的
な異常については，出生前診断を行うことにより，障害が予測される胎児の出生を排除し，ひい
ては障害を有する者の生きる権利と命の尊重を否定することにつながるとの懸念がある18）。
本診断の重要な問題点は，生命を選別することにつながることである。NIPT特有の課題では
なく，従来からの出生前診断における選択的中絶の是非である。検査が対象となる夫婦において，
「検査をおこなうべきか」および結果陽性の場合「生むべきかどうか」の選択が託されることに
ある。したがって，医療の実施にあたっては，受療者に対して適切な情報を提供し十分な説明を
行ったうえで，受療者がその診療行為を受けるか否かを決定することが原則である。本検査には，
とくに倫理的に考慮しなければならない問題が多い。妊婦が正しい認識を持たないまま検査を実
施し，障害を有する生命を排除することを決断してしまうことにもなりかねない。
今回マスコミで大きく取り上げられることによる問題は，簡便で簡単に受けられる検査である
と認識されることである。確定診断はあくまで羊水採取による胎児の染色体検査である。先天性
染色体異常症を早期に迅速に診断できる技術が導入されたことで，これまでの出生前診断が抱え
ていた問題が解決したわけではない。
3．検査精度の検証
現在実施されている NIPT法は，ランダムに決定された配列リードを染色体にマッピングして，
対象染色体にマップされる配列数がコントロール（正常群）と比べて有意に増加しているかどう
かを判定する Zスコアを計算し，染色体の異数性異常を判別している19）。本法（MaterniT21プ
ラス） のトリソミー診断の精度は優れている（表 5）19）。感度とは，実際に染色体異常があった児
のうち，事前の検査で陽性と出る確率のことである。特異度とは，実際に染色体異常はなかった
児のうち，事前の検査で陰性と出る確率のことである。なお，感度は 99.1%なので，陽性の漏
れが 0.9%存在し，この検査で 21番トリソミーの陽性を見逃す可能性もある。逆に，陰性と出
た場合には，100%に近い精度となる。NIPT検査の精度に関して，PubMed検索において多くの
報告20,21,22,23）があり，同様に高い感度と特異度を示している。正確度を判断する基準として QUA-
DASガイドライン20）がある。QUADAS基準は 14のチェックリストからなるエビデンスを評価
するものである。この基準に基づいて，7編の報告がレビューされ，感度と特異度が比較されて
いる21）。別の研究でも 4編の報告がレビューされ，感度と特異度が比較されている22）。ここでは
表 5．NIPTにおける検査精度
感度（陽性確率） 特異度（陰性確率）
21トリソミー 99.1% 99.9%
18トリソミー 99.9% 99.6%
13トリソミー 91.7% 99.7%
文献 19より
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3種の異なる方法（Sequenom CMM, Verinata Health, Ariosa）における NIPTについても比較検討
している。メタアナリシスとして cffDNAの精度に関する論文を網羅的にメタアナリシスして，
比較検討から高い陽性率と陰性率が認められている23）。したがって，NIPTのデータにおいて，デー
タの信頼度は高いと評価しうる。
しかしながら，精度として海外のデータを参照としたに過ぎず，あくまで本邦における臨床研
究として，臨床検査診断学の立場からより精査し精度を追求する必要がある。少なくとも検査の
実施施設の要件として臨床遺伝専門医が常勤することと支援体制の整備を求めている。
4．遺伝カウンセリング体制の整備
本検査を希望する妊婦が存在することも事実であり，平成 25年 4月から全国 15の実施施設に
おいて 1ヶ月で 400人以上の妊婦がすでに検査を受けている。対象となる妊婦は高齢妊娠など限
定すべきである（表 4）。さらに，妊婦に対して臨床遺伝学の知識を備えた専門医が遺伝カウン
セリングを適切に行う体制が整うまでは，母体血を用いた新しい出生前遺伝学的検査をわが国に
おいて広く一般産婦人科臨床に導入すべきではないと考える。また，遺伝カウンセリングを適切
に行う体制が整った場合においても，本検査を行う対象は客観的な理由を有する妊婦に限るべき
である。決して安易にスクリーニングとして取り扱うべきではないし，十分臨床研究の成果が議
論されてからでも導入は遅くはないはずである。
なお，日本医学会では母体血を用いた出生前遺伝学的検査の実施にあたっては，施設の認定お
よび登録を行っており，日本医学会臨床部会運営委員会「遺伝子・健康・社会」検討委員会の下
に設置された「母体血を用いた出生前遺伝学的検査」施設認定・登録部会24）で行われる。
遺伝カウンセリングとは患者・家族のニーズに対応する遺伝学的情報およびすべての関連情報
を提供し，患者・家族がそのニーズ・価値・予想などを理解した上で意志決定ができるように援
助する医療行為である。その過程で，心配している状態・病気は遺伝的に本当に心配しなければ
ならないことなのか，本当に心配しなければならないことならば，その可能性はどの位あるのか，
その可能性を避ける方法はないのか，避ける方法があるならば，それはどのような方法で，どこ
で受けられるのかなどの疑問に答えるために多くの情報提供を行なう必要があると考える。
V.　考　　　　　察
1.　対象
本検査は､ 現在あくまで臨床研究として行われているため，参加するかしないかの判断は妊婦
に委ねられることになる。表 4に示すように，対象は胎児の染色体疾患についての検査希望があ
る場合である。最終診断は羊水検査に委ねるため，既に胎児に超音波検査で形態異常が認められ
ている場合，高齢出産ではない（35歳未満）場合，両親いずれかが転座などの染色体異常の保
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因者である場合は，対象外となる。マスコミにより「99%の確率の新型出生前診断」とセンセー
ションに報道されたため，出産を控えた妊婦が過大な関心を抱いたことは否めない。本来，
NIPT検査は対象を絞り，しかも臨床研究としての参加が前提であるため，一般の妊婦を対象と
していないことを周知する必要がある。
また，対象となるのは，ダウン症候群（21トリソミー）など染色体の数の変化を原因とする 3
つの疾患だけであり，他の疾患は対象外である。検査でわかることが周知されず，新しい出生前
の診断であることが一人歩きしているように思われる。検査の限界を良く知った上で，参加する
かしないかの判断と考える。従来の羊水検査を避けるための NIPT検査ではないことを良く理解
すべきである。
良い点は，医療側からすれば最先端の医療技術が現場に導入されたことにある。最近の分子生
物学的研究の進歩は著しく，1本の染色体の差を正確かつ迅速に判定同定することは画期的であ
る。対象者にとってのメリットは，羊水診断までにおおよその判定がつくため，今後のことを時
間をかけて考えられる点にあると考える。
したがって，本 NIPT検査の評価は臨床研究として，対象へのアンケート調査やその後の追跡
調査を分析，十分検討してなされるべきであろう。その上で，NIPT診断として日常診療に導入
されることが望まれる。
2.　倫理面の考慮
出生前診断の是非については以前から倫理面での議論がなされてきた。とくに本邦では 2003
年，遺伝医学関連の 10学会が「遺伝学的検査に関するガイドライン」25）を提示し，これが今日
での診療における倫理的な指針となって支持されている。生命倫理面での問題は，個人の遺伝学
的情報は血縁者で一部共有されており，その影響が個人に留まらないという際立った特徴を有し
ていることである。したがって，遺伝医学的な知識や遺伝子技術の基盤が不十分な施設での遺伝
子検査は結果が不明瞭であるにもかかわらず，責任体制も明確ではない。時々，テレビで放映さ
れる遺伝子型によるダイエット法など，何のエビデンスに基づくのか甚だ疑問である。
倫理面の最大の問題は，ガイドラインにある自由意志による自己決定である。すなわち，
NIPTによる出生前診断が命の選択につながるという極めて重要なことが，十分議論されないま
ま，技術と情報が先行していることに懸念を持つ。確かに高齢出産の場合，ダウン症の確率が高
くなることは覚悟の上で検査を実施することになるが，結果をどう判断するのか，より十分な議
論を尽くす必要があろう。今回の NIPTのように技術的に出生前に高い確率で胎児の異常の有無
を発見することが可能になってきたのは確かである。結果の判断として，障害児を産み育てると
いう立場をとる場合と，女性の中絶を選択するという権利を行使する場合と，難しい選択が課せ
られている。倫理的には矛盾する考え方であるが，いずれもそれぞれ正当な選択であると考えら
れる。
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また，個人やその家族の染色体やゲノムが正常とは異なっているということで，差別され排除
されてはならない。障害者として，医療保険，生命保険，雇用などで差別排除されることが懸念
される。法律上はこのような差別を禁止しているが，時にトラブルとなっていることが報道され
る。
さらに，2004年の「ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針」26）では，遺伝情報は本人
の承諾がない限り，第三者には開示してはならないし，第三者からのアクセスも許されないと明
記している。研究の実施の適否に関しては，提供者等の人権の保障の倫理的観点から，各医療機
関は倫理審査委員会を設置して，審議すべきである。遺伝情報は，医療情報の中でも機密性が高
いと考え，日常診療では高度の基準によって扱われなければならない。したがって，本 NIPT検
査の結果は，保管方法等，十分留意した扱いにされるべきである。
3.　検査精度の検証
新型出生前診断が多くの関心を引きつけたのは，母親の血液を採取するだけで，ダウン症を初
めとする染色体異常が診断されるという点である。精度に関しては，既知の報告では 99%以上
の高い感度と特異度を示している20,21,22,23）。これらの成績は，いずれも従来の羊水検査が確定診
断とした場合である。以前からの超音波を用いた断層法は，胎児の発育状況と形態を確認する妊
婦にとって必須の検査である。ダウン症の特徴的な形態学的変化は超音波検査で捉えることがで
きる。しかしながら，超音波検査のシステマチックレビュー27）では，感度はダウン症で 50-70%
と精度は高くはない（18トリソミーは 70-100%，13トリソミーは 90-100%）。母体血清マーカー
も同様に感度 80-85%で28）精度は低く，安全な方法ではあるが胎児の異常を確定できるものでは
ない。また，羊水検査は現在でも確定診断であるが，ある程度の羊水量が貯まってくる 15週数
以降でないと検査は出来ない。したがって，迅速かつ簡便で精度の高い新技術が導入されること
が望まれる背景があったと考えられる。
NIPTの精度であるが，前述した Sequenom社のデータ22）は，21トリソミーで感度 99.1%，特
異度 99.9%と高精度が示されており，マスコミの報道でもこれだけが強調されている。しかし，
陽性的中率（検査後確率＝事後確率）に着目すると，21トリソミーでは 99.5%と高いものの，
18トリソミーでは 92.2%，13トリソミーでは 40.7%となってしまう。すなわち，13トリソミー
で検査陽性となっても，50%以上は 13トリソミーではないということになる。したがって，
NIPTはスクリーニングとして検査するには有効性が高いが，確定診断として解釈してはならな
いと考える。
また，現在の臨床研究はすべて海外への受託によって実施されているため，検体の取り扱いに
は監視が出来ず，精度に関しては保証できないと考える。したがって，臨床研究で症例を蓄積し
て改善策を講じた後は，国内での受託体制を早急に確立する必要があろう。
195非侵襲的出生前遺伝子学的検査（新型出生前診断）における課題と問題点における考察
4.　遺伝カウンセリング体制の整備
遺伝カウンセリングの目的は，遺伝医学に関する知識及びカウンセリングの技法を用いて，対
話と情報提供を繰り返しながら，遺伝性疾患をめぐり生じ得る医学的又は心理的諸問題の解消又
は緩和を目指し，支援し，または援助することである。臨床研究の対象となり NIPTを希望する
妊婦および配偶者には，遺伝カウンセリングによる相談が必要と考える。
遺伝カウンセリングは，情報を整理しながら迷ったり悩んだりしながらの相談であるべきであ
り，時間があれば十分納得のいくまで相談すべきである。夫婦の不安や心配は様々な事情や背景
をともなっている場合もあるため，NIPT検査の前後，羊水検査の前後，検査陽性の場合育てる
か中絶するかの判断まで長期に渡る過程が必要となる。そのためには信頼を出来る遺伝カウンセ
リング体制の確立が重要であり，人材育成が急務と考える。カウンセリングは医師に限らず，医
学の知識とカウンセリング技能を有する医療従事者でも可能であると考える。
簡便，安全，高い精度，妊娠後早期に実施できるという点で，NIPTを希望する妊婦は今後増
加していくことが予想される。現在，本邦では臨床研究の段階であるが，いずれは日常診療に組
み入れられてくる。NIPTは，指針17）をもとに実施されているが，最も重要なことは妊婦へのカ
ウンセリングである。妊婦へは胎児の異常を持つ可能性を正しく伝え，検査するかどうか，実施
した場合の結果の解釈に至る相談的カウンセリングが望まれ，妊婦の精神面でのケアを重点にカ
ウンセリング体制が構築されることを期待する。
お　わ　り　に
非侵襲的出生前遺伝学的検査 NIPTは，母体血を用いた新型出生前診断として，無侵襲性およ
び簡便性により，注目された。しかしながら，NIPTによる結果が確定診断となりうるかについ
ては，統計学的には 100%ではない。本 NIPTはあくまでスクリーニング法であると考えること
が大事であり，診断的検査法による確認検査が不可欠である。この点をきちんと伝える必要があ
る。したがって，従来の検査法を併用し，遺伝カウンセリングの十分なバックアップ体制を整備
することが必須であると考える。現在実施されているように臨床研究として症例を重ねていくこ
とは必要であり，エビデンスの集積の結果を分析して，一般診療に導入されることを期待する。
しかしながら，解決すべき問題も多く，同時に検討を重ねていく必要がある。
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